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Summary 
T3re study oEp?~nents wleJa Pr~der-W1111 S y ~ r d ~ o ~ ~ l e  jIJWS)ofis? ,rrl oppor iun~~y  to 
relate specific beliav~ol~rs to defined geuctlc . ib~~oni~~xllltre~ PW5 IS J ' ~ > o c ~ < I F ~ ~  \lilt11 
'In absence of ,I p.lternal io~ltr~bncrom to defi~led ,isen ol'chromoson~c 315. 7 ' 11~  
syrrclronlr 1s cla.urGtctenccd 27) hypotolnl,~ ~ n d  hypogo~~~udls~n  'tr birth, A I ~  c t ~ c l n e  
hype l~ l l ag~d  u,h~cll  s t ~ r t c  In exly climldhood. Most adult\ with I'WS arc over- 
xrrclghc, whlc1-d cdn result Irr  a r e d ~ ~ c t d  Irfe expectmcy. Cere,~nil bell.~\iour.ll ,nncl 
pcrsoud~ty cl~~zi-,lctcn\t~c~ (llrcluda~rg obsess ive-cor~~p~~ls~ \~c  > y ~ l ~ p t o ~ l ~ $  '11111 
p ~ y c h ~ s i ~ ) . ~ p p e . ~ ~ r c p  be co~~ l l i l on  In PWS ,rnd we set ozlt to  disco\fer LV Iadlcr thl.5~. 
be11avlo111-r c oilid be c?cpl,l~l.red through oclilrr me;tlrs, \iiclr LIIC F i c  t 1Y1,ti I I I O ~ X .  
people wnth PWS h n ~ e  merrt,rl rct~rddtroln (Ir,\a-unlng tl~s~tbnl~t)~),  ,ind nl,lny ;Ire 
o b e ~ e .  
CIIO~S~~CI '  1 alms to give *III overvIc\\, oitlic~ u p  to d m  kno3i~7ledge ol'lWS tll,lt led to 
the recc~rcli presented nl this theus C11,1pter 11 2 .iullllaz,lrlre: tlar clln~c,.tl preschlrtcr- 
tion af PWS, colmipanilg the o n g i ~ ~ l  study o n  PWS wlah 1.11cr. + ~ z u c l ~ c \ ,  ,lnd 
collrmentillg on how the dlscovc1-y of tlze genelclc c,ii~\c\ ofTWS led t o  .r drtl;rr~~il 
approach to tir,lgnosilug the d~soi-der. 
In Chapter 1.3 prez-iexrsstil~d~es oil ltlhe ep~de~l-uolog~cal data on PWS ,)re dl~cuswd. 
As yrr\.tous cpidem1o1og1c.d stud~es ~nvol\.ed rebtlirelly 5111611 ~ O ~ ~ I ~ J ~ I O I I ) ,  .111d 
\yere do~ic- befbl-e genetic eest~ng bec,urle M ide5pti.,ld, use ,h~temnipted to cstllri,lle 
the p o y u l ~ t ~ o n  prr\~,ilence. the b~rt l i  ~llcldencr ,und ~nostdllty r,iic\ tarpeople W I C E I  
PWS 111 A popu l~ t ron  o i  5 ~nlll~ocl people, uslrlg ~t)iniimned gealutlc d~.ti:~lo\c% 
wl~erepo\s~ble  (C:Sinprer 2). We. ioilnrd J popul,no~cl~~ pir\~,lle.nc~  of.^^ le,r\t 1 :53 000, 
J b ~ r t h  inc~dcnce ~ i ~ t  le,usc 1 :29 C3OOI) ~lnd  d m  c~ve r~ l l  dc.~ilh I .u~c oi',tl~r)~~r .%'%I por 5 c,nr 
Fur dmcr p o p ~ i l ~ t ~ o n  studies 11avr. k ~ u ~ a d  very slllr~lar ~ I I L I I  ~lrcldv~tr c4 ( ~ C C  ~ l l ~ p t e r  
8 2) 
Cla~y;lter 1 .4 gives .I brmef sunlnir,lry on tlne gcncLillc ~ ~ ~ ~ t t z ~ r c \  of tlic ~yaldltalrlc. 
Y I P C ~ L I ~ ~ ~  .I debcnp~l013 trf tile p l ~ c n o ~ y p ~ d l l ~ ~  d ~ i f c e n t ,  t1u1 ger~ct~cd~lly $ i ~ l n r l , ~ l .  
Angigc.lln,irl~ Sylidromnc, . r~iJ  ilae difii 're~~t get-ict~c- c~u\cs,oTl%i5 rrlclud~ng tfc.Icticr~s, 
~ l r r p ~ ~ i - r ~ r ~ , r l  dl~onsy d13d ~ l ~ q ~ r ~ n t a ~ ~ g  clel;.c t 
CE1,1p~er 1 5 sulnlll~~nscis yrc\ \L I IL I I~$  011 tjle cngrutrve ,zb~li~le$ ~f"pcopIc W I ~ I  
[JWS, ~ncludim~g  he l i~ rd l ru~  ~1l;it coyliltlve prerfb~-~a~,~raccc cllrer hctwee~11 thlc two 
nrdllr (delcuon and u ~ a ~ ~ a ~ - ~ n i l . r l  d~jorl y) gcaccic s~ibgro1111)\ uf I'WS 111 r r u r  \ t l~dy 
(Clrt~pt~i 367) wi. therefore , ~ t t r ~ ~ l l ~ t e d ,  In '1 popirl~riom ~ a l n p l e ,  L c r  ejt,zR~jljl~ x h l h a t  
I l ~ e c l ~ d ~ ~ a s m r  can e ;l~l,*~n the disla-~b~~ltlon of cogrrtrvc ~ b ~ l ~ t l  111 t l o~e  ~ ~ 1 1 1 1  I'W4 
and to find wl~eclrcr there were any systern,btlc cogxll~t?:$re dnEerences between the 
delctron and U1-'13 szxbgotpps of PWS W e  fotirrd chat the popuhtrorr s~rxap!e lksd 
an dppmx~r~iately normal IQ clistnbtrt~on, arld chat the. mean EQ was 10 ponrr5 
below t lut  of  the general pop~alatlora. The  cognitive profiles of those wlch 
d~conlnt~ d~Rcrcd from both those wlth deletronr and the cornpdrlsori L13 group 
(the- la~tc-r two groi~ps urcre very ?~irnnlar) 111 term5 of better z:erb,ail ab~hnes dald 
rnlpaered cod~ngabrl~cy, andsonae people with PWS delebons were fo~lnd to have 
strong v~sua-sp~~tl.~l 5 k l l l ~ .  In o u r  .;eudy oal ~c~idealuc rrder~chncverrzerrt in  1STUIE*S 
( G 3 1 q ~ f c r 3 3 6  ~u c. exaninnecl the relat1on3hip between cognlllve abil~rnes of people 
wtth IzWS ra~.rd ac;idcriuc acli~eveilrent IM T ~ J ~ P I ~ ~ ,  i%rltliag and ~ruthmecic, u~nng J 
conrp~rfi013 ~ K X ~ P  oTpeopIe who 1 i~d  bee11 ~ J ~ o ~ l g l ~ t  to ]lave PWS, bu t  were found 
1101 10 I l~ve  ilie d ~ ~ r d c r ,  t c r g e ~ l n ~ ~  \'i'~tla '1 groLIp cfipeoplt" wit11 learlli~lgdisabilltles 
I I O ~  ca~l5cd by P\V1VS. The  xnjs of th~c  stzlcly were tcr Investagate whether dttd111- 
merits wluc.11 pcople wltli IyWS ~nlghc have bees1 expected to ~ c h ~ ~ , v c  on the 
groun& trof ehc~r 8Q \.\,el-t '~chlcved, and to ask W I Z I C I ~  factors rnrgbt be asscaciated 
{vltl~ m y  under.iiIiucvcnimt. Wc found th'at thole wllo attericted ~p~eclal schools 
. r ~ I r i ~ w ~ c ~  rclatrwelv lcrwer ,icaderluc scores tl~d17 tlic~se wlao dtten7ded m,trriscre,am 
~ c J I ~ o I s ,  a i d  we hypocheslre that t1-115 rlvay be ,~ssoclatrd wrth clulcarcn ~21th IWWS 
wrth t~notio~-nal and behavrour,~l prohlemr be~riglnore likely to be placed III special 
sc-houl5, anlei wc proposc t h a ~  a hilure to rccognlse a i d  dddsesr the specnfic cd~nc;~- 
tlcr~i~l need5 drat dssaciated w ~ t h  tkus cunnb~natrolr o rpoor  socl~lir~ltion sk~lls .an~d 
coiniplex ~i-~~ll~ldapt~ve beh,uvlo~~~v allay exp1~1i-1 tl-new filidlngs. 
All ovcrwlcw oEpreviu~~\  b i i ~ d ~ e ~  on belac~vla~nr,rl studlel (sf people m ~ c h  PWS rs 
g v m  in1 ch,lpter 1 .G E3eiore thC ~nid-19913s f iw sz~1cilc.s hdd ~lscd screeriinig lnstrtl- 
lnenhs or  rtn~idardlsed rne.15~1rer o fbe l i~ \~o~u-n l  db~ronir;alitles (11- perso~iality among 
i r n ~ d ~ ~ ; ~ d n ~ ~ l s  wtrh 1)WS. Wc therefore used wrdrly used st.il~cl,rrdi\etl ~nrtsmrnerrt 
(tlnc Abe~-r,ll.rt LJch,~vie~ral Checkl~st) to conlipare a~ialad~pcuve bcl~,xv~otiss uf,kdulc.; 
vv1~1-1 I1WS zil ~ t l r  rliosu trf .ldr~ltc w 1111 Ie;~rninig d l s ~ b l l l ~ y  nlrllig ~oc1a1 ile1~31ce ,LIICI 
\~nlr~rlt;ln. wclor colnniluility rc~lde l~ t i~d  L ~ c i I ~ ~ i c ~  T h ~ s  study I \  ~ l rew~r icd  Ilr
.4ppt~~di1 I ,  ~d C C > I I C I U ~ C \  tl1.11 ~t '~npec"~ tali t1-11111\, ~ c l f l . ~ l g ~ ~ q i ,  I ~ ~ L I I C I V P I I L ~ ~ ~ ,  
I.~ll~lot\. oCm~ood, itrclctl\ ltv .11rd ~cpc~ l t t vc~  q> 'er lr 'xnc- ~lr,irdctenstic bch~vnourg 111 
I'WS L I I  , 1 4 1 1 1 1 ~ .  Inik l i r  [ \ l o  f z u ~  t l~cr  \ t i~dlei  w e  ~ l \ r d  st,unda!-d~secl inctrunacnt5 st) 
C O I I L ~ . I S C  illle' 13ch.xv1ot~r O ~ ~ . ~ ~ I ~ I I L S  wltll l'W4; wrrh pattents wlth othcr gcnetlc 
i)~ndlmnrcs 111 Clrrrl~ll'r 411 w c  ,igLlln t i j r d  th t  Abcrr'unt 13ell.1~1os Clieckllsr to 
C ~ X . \ ~ I I I ~ Z C  proL)ICnk l ~ ~ ~ l i ~ ~ v ~ o ~ ~ n . ~  111 nlldlvncl~~~xl\ \vho l1dd o ~ j c  oftlli-c.c clirouloson~c 
de l e t~o i~  dnrc,~.clc~s (cri dti c11~15yndrn1n~., Pr ,~des-W~l l~  syuldrunle cdtased by dele- 
tloli, a n d  S~nitlu-M;ngc~ir~ cyr~r-lronlv). We fbi,und t h ~ t  llc, results relatiiig t o  
l'rl,~dc.i~-Wiillr jya~iircllne \vcrc Odrgc-l?: cnrrs~scc-nt xv1rl-r p~rcxr~ouq res*.'~rclz nsmg utlle~- 
~ l~ t~~l ioc lo logie \~  tll'it ,111 three chmllrcxon~e delctiol~ dnorderg arc ,~ssoclatecl 
12 1111 gr~~,ltcr lxtlngc ofsei~el-icy ofproblenn belx.~u;loui-\ t h d ~ l  the conlpnson  g r o u p  
on ,it Ie,~st one sub -~a l z  oT r l ~ t  clieckllrt Our  \tridy on  tlie dcvelopnlct~t anid 
SUMMARY 1133 
brhdvlol~nr In '1 ~ainpie of 260 clllldreil md =tdultx .swnth l'r.lt.ler-WI1ll s\-lldrolrze 
{P%J"S) IS presented 111 Chqjrer 46. BII thls study 11 e ureci tire Soe urty in,- i hc studv of 
Behawoural Fhenower Postd Qursho-oiza3rrc. A 98 cluesuon struct~krctl ~ I~CBYVLPW 
wlth 8 develup~nental dorllaiau and 10 RrehLtvioz~r,ll dnizl,~~i~e. Adults \&,ilh 1)WS 
had n ~ o r e  problenls rhm clnldrerr \.irltlr tllaytl~ue slcep~nesa ~ l l r t  otller \levp prob- 
lems, ~ ~ n n r i s ~ d  rOubne4, Lxrld self-~ryurgi; dlzd fei1.l.r prsbleons ~vltll I,llldy e.atnrlg, 
verbal abuse and stubborrlness Clndligr~ble nrlood \\*as GI proble~l~  for butlr ;ri2ults 
drrd chzldrell; adults Pl~d lrlore proble.rns with lolv rnuod. Society tbr tllc Stud?; 
of L3ehclv~oural Plzenoryprb I-)ostd Q~~estlonndire \ili.lE also ~if t 'd  011 ,1 '1.11~3~16: 
p ~ t ~ n t s  w ~ t h  Rubln>tnn-Taybi syndro~nc, wh~cir is a\iacl,~ied w.lrll I~UL.TCI-  
deletloi~s a t  16pl3.3, and this study us presented a5 14j;~nrrl~lrx 2 1 1 1  ~ 3 r d ~ ~  to dBlatv 
cornpanson vvntl-1 ch'lptrr 4b 
Chapter 1.7 uncliidcs a brut'f rrmew of the luiernture 011 conipt~lsnve . \ r r t J ,  ntu,llulrlc 
b e l ~ ~ v ~ o u r s  111 claose wlth PWS. N o  popzll,rti~n-bayed rr~enrrll ,  and nlo aesc,trcll 
\vltlh ~ 1 1  approprldtc coi~ti-01 group had been donc, liwllrch led ro nnlr rt,~e,l~-c-ll 
presented 111 Ci:~1apfer 5.  W e  fo~xnd rliac PWS W A S  c t s ~ ~ ~ i L ~ t ~ d  with hug11 E . J ' ~ ~ s ;  O ~ ~ I C L I -  
*I~ISSIG behavlours such as the need to dsk car to tell somctl~ung, ullci\lencc on 
rawtines, ho,lrdlng anid ordering object\, 'tnlcl repctltn1.c J C ~ I O I ~ ~  ~11t.i ~ ~ c L ' G L I ,  
corllpa1.t.d to a coiltrol group of people ~wlth Ie,irnung tlir,lZlilic~ ,rlld 111gl-r 
body-mass ~ r ~ d ~ c e s .  "yplcal obsessive-comptrlsiw E ~ ~ I I I P I L O ~ ~ ~  511~11 .I) c I ~ c c ~ I I ~ ~ ,  
counting and clea~rll-rg coenipul\~ons, or o b s e ~ s ~ o l ~ ~ l  chu ngl~t\, \ V C ~ C  not ~ ~ C I L P J I ~  111 
the PWS g r o q .  
Cllapter 1.8 hunn,nanses prevloLms studies oil PWS ~ n d  psychoi~c synnplon~.;. In 
order to confir111 whctl'rer ~rasychotic 5ynnptolns art. more comllron th~11 t'spectcd 
rn people w ~ t l l  PWS, SIX prople wltll l-'WS ,and pcychour arc cle.scnbccl 111 Clninpr*~r 
6n. W e  concluded tlndt itwd~likely that there w d h  .111 asi;ocl,atiolr berwcen PWS diad 
psvcl~ot~c rynrptonils, although nn ~lln\ papcl- I I O  C O I T C ~ ~ I X I O I ~  \wth '1 cnlagle ~ C ~ I V ~ Y C  
.~beron~~,ul~i)r !was h~nziild. 11-1 C / I ~ I ~ ~ E '  61) wc' wel-6 able tu P I ~ Z ' C ' S ~ I & I ~ ~  l l l c  I .L"~ , I (UOII  
lret\iwerll genetic subtypes oftlrc ~ y n ~ d r o ~ ~ v e  ,rlld pcych~~ltl I C  lrltra I3itj11y 131 .t 1'0p11~~1- 
t~o~u-basrd st~vdy of IWWIS. W r  I'OLIUCIJ t1~1t p s y c l ~ o t ~ i  i3111~-4% L"~,.I\ d ' r ~ o t  1.1tcii ~11111 
13WS CJused by dlson~y, but notwltla Z'WS c , ~ u s ~ c i  by dc1c.t lola ofcla~r~~~iir\crlia~c 15 
Thlr tindinig wa*, cubseqrner~tly coizlirmcd by ilz~*tl~er se~id~e\  ( w e  C:ll,ll>tc~ K 
Clraptm 1.9 g v a r  a r i  imtrodt~ction to  he study of cvcllt-rcldted j j ~ o ~ ~ ~ ~ t l ~ i l ~  I I I  
Pcoyone wlih PWS. Rccordn~lg\ ofe\~enrl-rel,lcrdbs~~rl act~wllty was ~isod Ltr C S , P I I I ~ I I C  
wlletlrer tllc \ ~ n h n g  ihfl-pi-cncrs betweell the gcnetvo srrllstylae\, vrclu ;u4 ~ 1 1 v  I ~ c i ~ h l -  
rrIed vulne.rabillly of PWJS pAt1ellt.i w~tbl ~ ~ n i p ~ ~ r c ~ i t d l  d~\onr)  lh~r Grff-~scr~.ve 
C~e?'co~cs. A I I C ~  the dlwmllar cognlltlurc profiles werc supl.?o".l"d by p ~ y c h o - p l l ~ q ~ t r -  
logl(-dl 5tLldies (Clsnpte, 70 dnd Uhopfer 7b). In the first 4 t l l c i y  ( r l ~ ~ ~ p t c r  7.1) wi" ~ O L ~ I ~ C I  
tl14t those \vlth PWS c@~used by w~niparerl~dl eil'ronly Ii,id 1owc.r per l i , r r~ l~~l~cc  . n d
rlo.llver ieact~ori t~111cs thAn tlrole with P W S  c ~ u s c d  by deler~orl .und t h ~ n  ,x colitsol 
group rn a re>pcrrlTe ~nah~blalon tark. Ttle5e p s ? ; c l ~ o - k ~ l ~ y s l d ~ ~ g ~ ~ . ~ l  ddtd %llr)])<41 P, llze 
p~~~chologic:i l  fil-mdrngs of d:gestj.irccs In phelmtbpe between parei?cal deleho~i ~ n d  
u n i j ~ ~ r ~ ~ i l t . ~ !  d~son;ry EWWS subgroups. Cn the sccond ~ t u d y  (chapter 7b) i5.e 
ctsneludl-d r h ~ t  tilose with dcletlom have rrlat~vely better visual 3k1131s, and those 
m ~ t l l  Ul'I) r o l ~ ~ v e l y  better ~tdel~tory sblls.  W e  also lround some ~ltlpport for the 
p r e v ~ o ~ n  fi dlnlg of k g h  scores an I'tenns relatlrrg to au~istic spectrum disorder 112 
PWS 
The dl~clnslllan (Chnp,cr 8) compares the finrlsngs nn this thesis \a/nth other situdles, 
and c o n c l ~ ~ d ~ s  tlr,lr the bchavlours a~soczated w~tlzPWS constltutt: a t  least one clah- 
slcal behawlcrural phenotype with the genetic subtypes (dcletlon and ulinparcnral 
dn~o111y) T C S L I ~ ~ ~ I I ~  111 subtly ddTcrrnt behavioural phenotypes. A nulnlbca ofsugges- 
liorll 'Ire lrlade regarding hitillre research 
Samenvatting 
Onderzoek arai? pLttrknten met liet Priider-\;JE~P~III~ Syr tIrorrlrii (13~;~s)  iii.i,lkl llct 
magrlli~ik relaties aan te taaien tussen specifiek gedmg en geircti\clre Jhv!lkirzgcii. 
PWS geiat urnen 111t.t eesr ;xfWezlgheid \;aai de patrni<ile contribiitie ;~:uii eril 
bep.~ald geb~ed  v,iin chroii~osoorui 15 (1 Sql l-I 3). Het +yildiocaali v,lortilt oiider 
niidc.re gekarakteriseerd door neonatale hypoitoin~c ei1 Ir~ipogoirndisni~c eii cstrcnire 
hyperfige beginnei~d l a l  de vroege kiiidei~~ircru. I >e i~ iee i t evo l \ \~~~~c i i c i -~  iiict I>WS 
1rcbbe1-1 ovcrge\x~nchi, hetgeen kan resuikeren 111 een gcredurrerde le\.cri5\perlih*,1~11- 
tiihg. Hepaalde gcdr,lgs- en p e ~ - s o o r i l q k l ~ e r d s r i ~ e i ~ c c l ~ , i ~ ~ ~ ,  dw,iizgrii~~iroti~cl~e 
syii~ptomeri en psychose11 blijken v.ink voor te koilicn ia1 IZWJS. ln dis pi.ocLchr.iji 
wordt geyrobecrd te bcpailen of dit gedr:ig ariderc oor r~kei i  ka11 l-iebben, zo.ils UIL~L 
Git dat de nipeste ï.iiienseia inet PWS ecri verst,~iidelqke 1iant.licap emi o \~~rge iv i c l~ t  
hebben 
Ii i  hrrc?fdxrrrk i wordt cen ovcrziclir gegeveii vnii de kei~~air van I W S  die COC her 
onideizoek va11 dit proefstlirrfi leidde. In p,la-ng~-'lafI .2 uvtrnlt de klniiiscll-rc picseil- 
t.~tiz van IrWS wInesigev'lt en eeim ve~-gc l~~k i i~g  geti3,i;ikt tiisseii de oi-igii~elc siiadle 
over PWS en recentere studies. 111 p~ragi -a~f  1.2 w o r ~ 1 ~  ook bc\piokcii lar~c de 
oi-itdekknig van  de genetiscl-ic o o r z ~ k e i ~  van I'WS tot cc11 ver;liidci-de hcii,icicrrmg 
\.dn het diagnosrncereii van het syndroanl~ lcidde. 
TII par63grdaf 1.3 \\,orden rei-dere ste~d~es over de cpidemiologisclie gegevcii\ over 
I3WS I~tsprokei~ .  Vorige rpndcirricilog~.lscl~e studies bescllreven vrij klciiic ptrpnl,r- 
caei vcri-~dcn p l a t \  vóór geiieïi\~he tc5tcir wi je~\~c i~~p~ei r l  \ucritc.iu ged'r.rii hicii 
~cl-i,itilingwerct gcizrnakt vaia de prcs~,iIriirir, de geboor-te-iiiic iciei~~ic ria luct 5rcd'tc 
cYiFc.r va11 Inensen iï-~cc 1'WS i13 cri1 bevolkiiaf: v<tir 5 irai!ltrci~ nrcilsei1, \v.i.Ir ii~cigc- 
lijk gebriitk iïiakeiid van geiieti\chc dlagntssc$ i(;E.Jocr/di\irirk 2). Een prcv ,~ l~~i r~ tc~  v,\ii 
iiuirritcnr 1 :52 CJOCii, ecii itzcicientje vaii ii1ila.;teni; 1 :29 OflO ei? iiAria ~ t c i  ICL*I ! J ~ C T  f;:111 
cbngeveer 3's perjaar \werd gcvoi~dci~.  H~eropvoIgei~d(- hc\~o1kiilg\\ltldtc<, \ ( I I ILIL ' I I  
zeer vergcl~jkb~ire geboorte-iiicrdcnt~z'i (zie pL1i;1grdal 8.2) 
l i l  paragi-~afl .4 1vorclt een kortc s:1inenvCiiCtir3g p g e v e ~ n ~ l ~ i  CIC gc~~eihc-llic c.ir;ci~- 
ucliappei~ v,in liet syndrrroiia, liiet inbcgrrp vair een bescllrl~ci~i~vriim I c1pllcilaty- 
p i5c~r  \ ersclllllelicTe, ma.ii geiltti$ch ovel-cei~koiiistige ~irgrulimi;i~i syi>cii ooi11 ~ ~ i r  die 
~~ercrhilleïieie gez?etiicEir oorzakcrl van I'WS tiler 1117bcg11p v311 dvlct~c", L B I Z I ~ ~ I T L ' I I -  
teIr: d~sairile err rimq3ritïting dcfect. 
n n  1 5 tworclcn ecr.dere stiidles s,~riieilgcv,ìt ovei cclglaitirvc c iip3,dct- 
hcrtcii vain nleriscn met PWS, met inbegrip vaia dl, bcui~iclr~ïg dat de cogiiiliieve 
prestatics tussen ile Kwee laseeic voorkoniei.sde (deletie en unaparentele dirorme 
/UP13]) gc-r-~ztrzche ~ubgrcmepeii van PWS verscl-iillen In Jioojdstsrk 3E1 werd daarozn 
gcprobevrd urm, I l r  ecmn bcvolIwngsteekproet vast te stellen welke niecharilsi-iaen 
cle dirtributle varr cogrgrrrtieve ~apdcirelteili~r mei-iseni miet PWS kurinen werklzirerr 
en  LIL^ tc v311Cier1 ofer  t i~ssei~ de dclicae- en Ul'D subgroepen van PWS sysiernari- 
sclie cogi-iitjeve verscl-rillen ware11 Het  IQ En de bevolkrngssteekpruefbleek eeir 
oingeveer normale dlstnbutre. te liebben. met een germddclde lQ -1-0 plinten onder 
dat vdn de totale bevolking. D e  cognitieve profielera van de groep met dlsomieen 
verschi8dc1-i van zowel die met dclelies A I S  van de vergclYjkingsgt-oep niet verstdin- 
del~jke Iiandicap (de 1aa~i;tgenoerride tmec grorpeii w.~reia zeer vergelq~kba~r)  si
Icernien van betere ia-ionclcliiige capaci teltera en vcrmi-iiaidrrd codereiid veririogeii 
Soilirnigc mesisen inet PWS veroorzaakt door deletiie bleken sterke visnro-spatiele 
vaarcliglirdetl te hebben. In Piet onderzoek naar Iaet acadcmiich onvoldoende 
prcqtercir in I W S  (Storrfilsruk 361, werd hel verband onderzocht tucsea-i cogrrltievc 
c,lpaciLeitcn vaij mensen inet 13WS ei1 sclioolprestaties in lcze~a, Ichqueri en 
rckenk~iride, gcl~rilink ni~akeiid van een vergclijk~r~gsgracq van imrnsen-i waarvati 
eerst verondrïsecld werd dat ze PWS haddcn, inaar waan-van later bleek dat ze liet 
~ymiclrooria nici. hacldei?, cri iiiet ccn groep vali inenïeil nixt  verstandelqlce haindicap 
c h t  n ~ c t  door 1)WS werd vei-oorz~ikt. I le  doelstelliingen vlmz deze sludies waren 
0111 te oi-iderzoeken~ of-de vaardigheden werden bereikt die wLrn ineiiseri niet PW.4 
zoi~deli kunt-iet~ ~orden-i verwacht lui verband iiieC hun I Q ,  en OYII te bep,rlen 
welke hctorer-i inrt  het unvoldoerade presteren ztr~ideii ktrilaien worden geasco- 
caerr~i. Mensen iner I'WS scholen voor moeilijk lerende kindereli 1-iaddei-i 
bc.zocEit bererkren relatief lagere academische scores d.in diegeiierr drc op gewonc 
scholeii h ,~dde i~  gezeten. Dit l~ jk t  saiilen te hanigen rriet het feit dat kinder-c11 n1nt.t 
PWS dic ei-iiotioiiele eti gedragsproblemnen hebben eerder En speciale sclzolei~ 
wcii-den geplnat\t. Verondersteld wordt d i t  liet trerziinrn 0111 de specufickc onder- 
w l ~ ' t ; l ~ c I ~ ~ e f ~ e ~ i  dl? s . ~ ~ e n g ~ , ~ n  rliet dezr cuti~binacir vali slechte F O C ~ ~ ~ ~ S A ~ I L " V , ~ J I . L ~ ~ ~ -  
licrlrri cii cciiiiplcii taila,~i~gepast gedrag re erkeiii~eii, ~iezc l~evanduiigeri kan 
\ f~ rk l .~ r c i~  
I-,t>ei ~ \ ~ c ~ i z ~ c l i t  v,lia eerdere \~iictic~s over gecl~.ig lidm iiierisen iriet PWS ~vordc 
g ~ g t v ~ n  111 pardgrd~f-  l .h 111 ~ l t ~ e  ~ t u c l i c s  weid bqi.n~ geen gebniik geiii,i,ikz- van 
u - i  rci~iirg~itirtri~i~~i'iitc~~ oif ge';tai~lla,irdisccrdc iiietii-rgen vaai gc.dr,agsaf\v~~kiii~~e~~ 
of ~ ~ e ~ . m ~ o i ~ l n j k l ~ e i i i ~ k e ~ ~ ~ ~ ~ e r k e t ~  oi~eler i ieai\e~l rnet 1'WS. Een zv~jcl gebruikt 
ges~diid~drdiscerd ~n>t~-t i i~ien~t  (Aluerr,piit UeB~~v io~~ra l  CCr:lit.ckll~t) werd d ~ ~ ~ r o n i  I I L L  
g~~bra ik t  trni ori;icliigeps,rsl gcdragv~ii vol\v~ssenein niet PWS te vergelqkeni iiict dic 
v.ris1 lo)e'icliit'l~il~c~ won~ei~idc \;ol\v~~sei~eir lilet een \~crsiaiidelnjke handicap. Dcze 
stildie \kor<llt gepreictieeerd i11 BijLtqe S est cuircludrert dat tvoede,ia~~vallen, zclf- 
verw on-idiiig, r inpulsiv~~er~,  ~teiirnii~ilgsl~b~liten~, Iilachivnteit en rcpcierende spraak 
ken~iieikend voor lier gedrag b!] volu,issenen niet ESWS zgn. l i l  twee versicre 
sfiidles werder1 gestai1~3l~ardnserrde iristriii~li~~ire~i gcbni~kt. oin Iir>t 
.t.il i p,itr- 
met PWS rilt-t pdti~niteni~lat riderr gclricitrïcllc $1 rldroinea1 te uc~rgrl!li!.,cn, 
tk ir fd-<t~k 3ia bevat de rccliltaten va11 ondez-zoek niet dr. Abei-rAait Rc.lii,i\.roi-al 
Chierkiust 0111 probleemgrdr;al; in iirdividucir tc o i ~ d e i . ~ c ~ ~ l ; c ~ ~  Lire &cn v.lil diie 
de\etit.i;yndroi~it'~i (cn ciu cllat ~yndroiliri, Prddrr-WiZIi syndioorn vei-oorzaakt 
door deletic, eri Silllth-Magenl:, ~~ i r id ruo i i~ )  h,adderi il3ra.e rcsliit,rrri1 irlez betlc.k- 
hng tot het: PWS waren grotendeels vergelqkb,iar naet tberdei- oiiclerzolik Clcut xi,rri 
aidere meithodologie~ii gebrumk h ~ d  g e r n ~ ~ k t .  Alle drie c~elctiasy~3eil-oi~1eEl blekeai 
camen rc g~1~12 inet eriIstigcr pr~blet ' i i igedrd~ d m  de  vergrl~lkingsgiuepc*ii op 
iniiilsterrq ééri sub-ccalc van de checklist. Her oi~derzoek r.id;ir dr: ont\blkkzlilig 
liet gedrag in een ~reekprclef var1 210 kil ader ex^ cii vol\vausr~en i i i r i  P N S  \ t~oid t  
~ ~ ~ ~ ' s c ~ ~ t c c r d  m h u ~ f d s t t t k  4b. 111 deze studie \t.ercl gebniik ge111.i;~kt. s ( l c l t x t ) ,  
h r  the St~idy of Behav~w~iral. Pl-ienot~rpei Postal Queïtioi~ilnrrc, een gelti-uctli- 
r e e d  gesprek niet 98 vragen over acht oimtwikkelnng~doli~einie~~ crz ririi g c d r ~ p -  
dae-rrciiren 1Ee volu.x.;<;eneri niet PWS Iindctcin meer probleizieii dan de kri-idcre~t 
Uiiet slaperigheid ozrerdag ei1 ancicrc s l a . q ~ ~ ~ r o b l e i ~ e ,  onigebruikel?~kc roirtiiics eii 
zehf\nmvoiidingg; en1 i~iinrier pn-obleilreii incr. grnlilii; etcii, \rrb.ilr dggies\lviicrt ma 
koppmgheid. Vcraiidei-lijkr shei-rciiling was een prolrileeni \ruor ~ou~c*l V O ~ W J \ ~ ~ C I I L ' I I  
a19 kiiidererii, volw~sserierr h.idden iaieer problcii~e~i met cle'pres\icvc ste~niiriilg. 
D e  Sttidy oi'L3ehavs~~rral Phcirotypcs Pustal Qillest~oiln~~ire \vercl ook gebi-uikc ~ L J  
eeii steekproef oiider pati@iitei~ niet lXubii~~tc~in-T:~yh c).iidrooi~i, (lelt dooi- 
mcrodeletuons hg 16pl3.3 ivordt veroorzaakt en d e ~ e  stirciie \\rat-tlt geprewn- 
tecrd als Rijlc~qr 2 oin vergelij1kiiig inet lrnnctfclqt.uk It? imcrgelijk te i~i .~kcn 
Pnangraaf 1.7 bevat een kort uverz~cht vxn de Irteratuirï over d\\J,~i.igiir,irig eii i - i t i i~r-  
115t15ch gedrag tag rneilseia met PWS. Devw1kirigsoi~dcrzoc-k elu oirdelzaek iixcii 
geschikte coiitrolegruepeil werden niet eerder ged,i=xi~, Iretgecir Iclddc tot !-iet 
onderzoek cldt in lit~i?fdstirk .F wordt gepi-c5ctlteerd. Irm vergelqkiiig nact evIi crrii~ro- 
lebpep  wan ii~ciiseri iiietvcrstnndelykc halldil <lp en7 l.ioa=c liocly-iar.\si riicllcc.\ wuid  
E)WS R e a i a ~ m n d  inet ecra hoge uinate ir,1rn I-itualistil~cli g~dr..~g, scl,~l\ dc* b~.lrtic-flul 
orn iets Lr vragen of re verle1Ici1, het aaildi-isigei~ up I O P I C I I I C . \ ,  Ildi~lIit~ic'n e11 
orclenci~ van 1~oor-ivcnpeii, en I-ierhaalctc Ii.ii~delinge:~.ii c11 L I I ~ , I L I I I ~ L ' I I .  T'VC~I~LISC 
dw~n~i~eu~-o t r zc l r e  S ~ I I I ~ ~ O I T I C I Y  z o ~ j c  L O I I ~ ~ O ] L ^ ~ - C P ~ ,  1d- e11 ~ c ~ ~ o » I ~ I ~ ~ . Y . ~ ~ ~ ~ z ~ I , I P I ~  OÎ 
du~~ar-t~natigrc geddcbren, wcrden iiiet gevoildeili de grncp ~ i i c ~  I'WS 
iI%rAgra;uf 1 R \.at ecrderi: i;tudie% crvcr F'WS ei1 l~sychot~\clie .;yirnp>lciirici3 aialcii. lil 
IioofdIfIr$r 611 wordt een a,intdl ii-iense~l liiet 1JWS en p\yc Ilow bcscl~rcveii U1t elcïc 
studie bleek dat h r t  \vnnrsclr~j~ilqk w,is d a t  cr  een iall-rerihairg lu\.icil 1'W".,r12 
psSrclrotische cyinptoiileri bestorld, Iioewcl in dit artikel gcr-ai ,i,unwijniig iverd 
gevonidzii ddt en- een sdrnenhang was tilssen ~ F Y L B I O ' ~ C  i'n e6-11 I~cpa~ lc !~ '  g e ~ ~ c . ~ ~ % ~ I ~ ~  
,if5\iqking Ir] ;Izc>cdd~li4k 61,wei-clt ele relatic onden-~orliil 1~19sc11 g ~ ~ i e t ~ ~ c l ~ ~  s ~btyl>e\  
van tiet syndrsoil.i psychiatrisclle i n o r b i d ~ t c ~ ~  vdia 1'WS l i l  Ceti l)cvolkill@- 
stlidie, PI?icl.loseiz bleken gecissoc~eerd te ZIJ" 112ct PIWS die clucrc- Jlisc~iliic w(~i-dr 
veroorzaakt, maar nter. irlet PWS weroo~zaakt door deletie van cliromosoom 15. 
1-lezc bevindingen werden bevestigd door andere smdies (zie Paragiaaf 8.6). 
Ijaragraaf l .g bevat een ~rrtroducrre over onderzoek naar event-related potent~als 
in  mensen nnet PWS. Iieg~:ifitrat~eq vala ewent-rela~ed herserreniacttvrteit werden 
gebruikt o1.n te ondcrzocken of de opvallende venchillen tussen de gei~etisclae 
i i lbtype~ zonh de ucrhoogdc kavetsbaarheid van patlente12 inet PWS rnct UPD 
vorr  affectieve psyclroseiil en de onge01jke coggilntrewe profielen door psycho@sio- 
logische studjes worden gesteund i(!~ir@~;lruk 70 en horgdstuk 7%). In de eente s t ~ l d ~ e  
(hoofdstuk T a )  wordt gccoticlilidecrd dac dregerren tnct PWS veroorzaakt door 
ui~ip~re~?ncele drsoia.ure lagere preatatie5 en Ilangz~irzere reaicbetqdela haddein dan 
d1egcnem.i rnet PWS verocarz~akt door delet~e eai een con t ro l e~oep  an een 
re,ustle-~~~llilil~t.~eit.dak Dere gedr,tgsgegevei~s steiunen eerdere p~vchologische 
bevia~ldingen van vrrscl~~lleii t l  fenotype tussen deletie eia disomie subgroepen bij 
P'WS. I l e  tweede sôiliciic (hoofdstuk 7b) betreft de a1121 jse vaal de psyc&r~ophys~olo- 
gl5clic. gegeven' Hieruit blijkt dat iiienscn met PWS veroormakt door deletle 
relaitilef betere vr~uele unardugl-iedeir, en PWS percoruen niet UPIJ relatlef betere 
auditiee~c vdardigl-iedcn l~aclclen. 
M ~ L  gel-iccl wordt afgesJoten tiler, een d~scuscuc (hoofldsfr-rk g), waaran de bevln- 
dii~gc~z van deze theris vergeleken worden riaet. anclere studici. Het 1s rrnrsschienl 
wel gereclitwaardigd orii nier te spreken vdil 6611 klassiek gedsagrfei~otype, lalaai- 
van twee verscll~illei~de g dragsfenotypec gerelateerd aan deletlc eli drroiizie. Een 
,rantal $Liggesties wordi, gedaan over toeku4imstig onclerzoek. 
